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摘  要 
在我国，罕见病群体并不罕见，可罕见病群体的社会保障制度实在“罕见”。
我国的罕见病群体 1000 多万人，涉及上百万的家庭规模。我国的罕见病群体大
多游离在医疗保障制度之外，伴随罕见病群体的不仅是难以治愈的疾病，还有无
尽的贫困和落寞。全球范围内出现过的罕见病多达 6000 余种，的确，罕见病群
体个性化、特殊性、复杂多样的医疗需求在供给上存在一定的难度，但国际社会
的研究和实践已充分表明将罕见病群体纳入社会医疗保险是满足罕见病群体医
疗需求的一种有效手段。从医疗保险的功能价值、国家认同、公民权利和罕见病
群体可能的保障选择来看，社会医疗保险是满足罕见病群体医疗需求的必要且主
要的方式。 
   将罕见病群体纳入医疗保险需要具备国家卫生财政支持，民众有效的认
知，完善的社会运行条件等社会基础。具体来看，我国已基本具备全民医保覆盖，
多重社会 NGO 保障，民众对罕见病有一定认知等条件，但在罕见病立法，罕用
药的相关保障等方面尚不充分。但结合国内有些省份进行的尝试效果和从社会发
展态势来看，所有的阻力都将迎刃而解，故将罕见病群体纳入我国社会医疗保险
体系是可行的。结合我国基本国情，罕见病群体的社会医疗保险模式宜采用“普
惠+特惠”的模式，并在属地化管理的基础上增加罕见病群体的内部统筹作为补充
医疗保险，同时将罕用药纳入到医保报销名录中来，将罕见病纳入到大病医保体
系中，构建起有企业和社会组织一同参与的特殊救助。另外，还要加快立法的进
程，加大政府在政策和资源上的支持，制定专业的罕见病目录，大力发展民间罕
见病组织，多渠道共建保障体系。 
 
 
关键词：罕见病；医疗保险；可行性 
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Abstract 
 
In our country, groups of rare diseases are not rare, but rare disease groups of the 
social security system is rare. About 10000000 groups of rare diseases in China, 
involving millions of families. Rare disease groups in China are mostly free in the 
medical security system, with rare disease groups is not only difficult to cure there are 
endless disease, poverty and loneliness. Rare disease worldwide there have been as 
many as 6000 kinds of rare disease groups, indeed, personalized, special, complex 
medical needs, there are some difficulties in the supply, but the research and practice 
of the international community has fully showed rare disease groups into the social 
medical insurance an effective way to meet the medical needs of the rare disease 
groups. From the medical insurance function value, national identity, civil rights and 
protection of the rare disease groups may choose, social medical insurance is satisfied 
The essential and main way of the medical needs of patients with rare diseases . 
The rare disease groups into the medical insurance need to have national health 
public financial support, effective cognition, perfect social condition and other social 
foundation. Specifically, China has basically have universal health coverage, multiple 
social security NGO, people have a certain understanding of conditions on the rare 
disease, but rare disease in aspects of legislation, Abraham drug related protection is 
not sufficient. But with some domestic provinces to try and effect from the 
development trend of society, all obstacles will therefore be smoothly done or easily 
solved the rare disease groups, into the social medical insurance system in China is 
feasible. The basic situation of our country, rare disease groups should adopt the mode 
of social medical insurance "inclusive indulgence" mode, and increase the internal 
co-ordination of rare disease groups based on localized management as supplementary 
medical insurance, and orphan drugs into the medical insurance reimbursement name 
In the book, will be included in a rare disease to a serious illness insurance system, 
construction of special assistance from enterprises and social organizations to 
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participate in the construction of multi channel security system. In addition, to 
accelerate the process of legislation, strengthen government support in policy and 
resources. The development of a professional directory of rare diseases, and 
vigorously develop civil rare disease organizations, truly multi-channel protection. 
 
Key Words: rare diseases; Medical insurance; feasibility 
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一、导论 
（一）问题提出 
在 2014 年夏天，一场风靡全球的“冰桶挑战”震惊世人，众多公众人物，
娱乐明星，行业领袖投身于为罕见病患者募集福利的社会工作中来，通过在网络
上发布视频的方式让更多的社会群体关注渐冻人的消息，随着网络的传播，越来
越多的罕见病患者走入人们的视线当中来，他们的社会保障问题也呈现在面前。 
1.现实要求 
当前社会中群众比较关注的疾病是传染病或者癌症，但是对于罕见病确极少
人问津，其实罕见病在我们日常生活中是经常可以看到的，科学家经过科学的论
证，已经证实了目前全世界范围内存在的罕见病病种多达 6000 多种，占已知病
种的十分之一。这一事实也证明了罕见病不是能够被忽略的疾病，在社会生活中
有着很多的患者被罕见疾病折磨，很多的罕见病发生机制不同，很多都从小就存
在，遗传的比例也很高，而且很多的罕见病发病都存在基因病变，不容易被治愈。
并且对于患者来说不仅存在身心的痛苦，心理上也很容易发生病变，社会的不公
正待遇等等，使得罕见病的死亡率很高，如果早期不能被很好的诊断的话，还会
存在延误病情的情况，从而加重病情。 
目前国内对于罕见病的保障机制还不健全，在知网中查询可知，有关疾病的
研究首次出现在学科上是在 1999 年，当时的国家有关卫生机构在发布的文件中
首次提提到了罕见病这个词和罕用药的概念。由于罕见疾病特殊的致病机理，使
得罕用药也具有特殊性，并且很多的罕用药有唯一性，这也造成了很多患者面临
着用药困难的局面。患者哪怕知道用什么药物确不能够买到，这也是现在的一个
常态。针对人群少、药价高昂、利润率低等原因，在企业的研发中也常常被排除
在项目之外。现在的罕见病总体情况概括来说就是缺乏认知、法规不足、药品缺
失、缺乏保障。 
罕见病的诊疗费用非常高昂，基本上患病的患者都不同程度的存在因病致
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贫，因病返贫的现象，罕用药的少见也导致了药价的高昂，比如戈谢病的特殊药
物，虽然现在是可以国产，但却不能量产，并且具有唯一性，基本上要控制病情
一年的花费要上百万，这对于一般的工薪家庭来说已经是毁灭性的打击了。所以
很多的患者家庭也就存在一人得病，全家受苦的情况。现在的国家社会基本医疗
保险，并没有将罕见病纳入体系中来，因为罕用药的特殊性，使得大病医疗保险
报销中得不到保障，病人的花费无从保障。随着经济的发展，有一些发展很快的
省份已经在渐渐的摸索一套行之有效的解决之法，在中国首创先河，例如上海市，
青岛市都已经将罕见病纳入其中，出台了相关的规定，来确保患者的权益。但是
就现在的来看，保障的病种很少，相对于数量庞大的罕见病来说的确是杯水车薪。 
在这些背景下，国内的有志之士也试图在管理制度上做些改变。多位专家学
者针对目前的现状联名上书党中央，发表了将罕见病纳入保障体系的深切要求。
在医学工作上，众多的专家学者也针对罕见病展开了单独的调查，开展了更多的
诊疗活动，为更多的病人带来了生命的希望，国家也成立了国家级的罕见病中心
来处理开展全中国的罕见病事宜，在这么多有识之士的努力下，全国人民对于罕
见病的关注度也越来越大，对于患者也带来了更多的理解和关心，但由于客观隐
私的制约，在全国范围内还没有大面积铺开保障计划，使得更多的患者还生活在
水深火热当中。 
在全球范围内已经有很多国家建立了罕见病保障机制，通过多年的实践积累
了不少有益的经验，这也为我国全面开展罕见病保障工作提供了借鉴。更令人欢
欣的是，国务院在 2012 年制定相关领域的"十二五规划"时，己经提出"鼓励罕见
病用药研发"，国家将从顶层设计上开始关注罕见病用药，加强对其研发和生产
的管理和推动力度，将其正式纳入国家药品进行监管①。因此，当下更进一步探
析罕见病纳入医疗保险制度是具有现实性意义的。 
2.理论需要 
国内外学者对于罕见疾病的研究主要集中在立法、安全和国外政策指导的情
况下，负担得起的罕用药物等，具体的研究视角涉及卫生保健，罕见疾病保障的
必要性、及时性，特别是有很多研究罕见疾病的保障安全政策。 
                                                             
① 任光莉、韩金祥. 情暖“医学孤儿”[J]. 党员干部之友. 2015, (05):2. 
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(1)国外研究 
在罕见病的概念界定方面，国外学者 Gao J 提出罕见病是极为少见的疾病，
以占患病人数 0.65‰-1‰为划分依据。①在罕见病的政策制定方面，Jolanda Huizer
认为罕见病在公共卫生领域具有共性问题，建议政府为其制定特殊专门政策②。
而 Montreal 提出政府在探讨罕见病问题时要注意其社会价值，领导者在制定政
策时需经过正当程序且确保该政策在社会运行中的伦理正当性③。Ana Rath 强调
应注意加强国际合作与交流，在罕见病的甄别、分类方面，吸收既有国外经验，
同时建立合作④。在罕见病的法案方面，Dunkle 认为孤儿药法案在美国和随后的
类似立法在世界其他地方,病人倡导组织与政府的关系研究通过经费和监管实体
落实，病人团体的角色在试图寻求“减少”孤儿产品开发等措施促进病人注册中
心的建立，倡导组织的角色能够确保患者能够获得治疗和日益全球化的病人宣传
计划⑤。Reidenberg 通过对最早出台的美国孤儿药品法案的研究，认为其促进了
罕用药的研发，也间接影响了其他国家法案的生成。⑥ 
随着学者对罕见病定义、法案、政策等相关问题的深入研究，越来越多的文
献开始转向罕见病纳入医疗保障问题的探讨。比如，Krystyna Chraznowska 主张
政府部门、罕见病组织、科研机构间通过各种项目或其他方式的密切合作，有利
于形成合力，促进罕见病的诊疗、康复与社会改善⑦。Anna A 对于政府在罕见病
患这医保方面的缺位提出建立起专家中心，专家中心将学界的科研人才聚集到一
起，针对不同的罕见病多方共议，确保患者的病症能得到及时诊断和后续治疗，
目的是补足市场的空缺，更有针对性，现在的一些国家已经通过政府和科研机构
合作建立起罕见病的管理和专家机构⑧。Blankart CR 等人通过对四种典型的罕见
病在国外四个不同国家的可及性、可获得性评价分析，提出罕用药的可及性在保
                                                             
① Song p,Gao J. Interactable and rare diseases research in Asia[J]. Biosci Trends,2012, 3(5):1-4. 
② Zeijden A V D, Huizer J. Recommendations for the development of national plans for rare diseases[J].
 Orphanet Journal of Rare Diseases, 2010, 5(1):1-1. 
③ Drummond M F, Wilson D A, Kanavos P, et al. Assessing the economic challenges posed by orphan drugs.[J]. 
International Journal of Technology Assessment in Health Care, 2007, 23(1):36-42. 
④ Rath A, Aymé S, Bellet B. Classification of rare diseases: a worldwide effort to contribute to the Inter
national Classification of Diseases[J]. Orphanet Journal of Rare Diseases, 2010, 5(1):1-1. 
⑤ Dunkle M, Pines W, Saltonstall P L. Advocacy Groups and Their Role in Rare Diseases Research[M]// Rare 
Diseases Epidemiology. Springer Netherlands, 2010:515-525. 
⑥ Reidenbe,Marcus M:Are Drugs For Rare Diseases“essential”?Buzzelin of zhe world Health organization.
2006,84(9):686. 
⑦ Chrzanowska K, Claytonsmith J, Day R, et al. DYSCERNE: a European Network of Centres of Expert
ise for Dysmorphology[J]. Orphanet Journal of Rare Diseases, 2010, 5(1):1-1. 
⑧ Kole A A, Cam Y L. The added value of centres of expertise for rare disease patients in Europe[J]. O
rphanet Journal of Rare Diseases, 2010, 5(1):1-1. 
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障患者是否能够接收有效治疗方面发挥关键作用，而促进罕用药的可及性市场独
占权是一个有效的途径①。Franco P 总结了澳大利亚现行的罕见病模式，提出将
孤儿药通过认证和评估纳入医疗保障的方式，严格审查患者纳入要求，政府严格
把关，提高全民用药普及性②。Denis 对比研究了欧盟罕见病纳入医保的状况，发
现报销体系以社保统筹为主，罕用药大多都能够全额报销，孤儿药由医院的医生
开具处方并指导用药③。 
(2)国内研究 
国内学者通过对国外政策研究，归纳整理了一些有益的经验，顾海认为我国
在罕见病领域起步较晚，成果不理想，应通过归纳的手段从美国、欧盟等国入手，
为我国制定罕见病的相关政策并将罕见病用药纳入医疗保障体系④。关铁茹等搜
集整理了澳大利亚救生药物计划，认为应该严格规定孤儿药和患者的纳入条件，
建立了罕见病临床指南和专家咨询制度，并定期开展上市后再审查，提高孤儿药
的可及性⑤。何江江等通过总结欧盟罕见病概况提出应该建立起我国孤儿药目录、
罕见病组织结构与战略计划、罕见病筹资支付体系和服务等情况⑥。刘玉聪等认
为欧盟的管理措施对罕见病的治疗和孤儿药的获取具有积极的推动作用，应在我
国推动患者或得良好平等的诊疗，并提高了公众的关注程度，将患者生命质量和
药品的质量也都纳入到了监管体系中来⑦。 
在立法方面，莫韵主张罕见病在国内的关注程度逐渐增加，但是现行的还没
有完善的法律法规的保障，应该在相关的法律法规情况下，对罕见病的防治进行
法律层面的保障⑧。张翼考虑到针对罕见病进行立法，不仅是可以通过法律手段
保障罕见病患者基本的生存权利，也能够为保证他们得到有效的治疗，这不仅是
保障人类健康繁衍的迫切需要，也是国家实现公平正义的直观体现⑨。 
随着研究的深入，对于罕见病的政策，立法等有一定研究后，国内学者开始
                                                             
① Blankart C R, Stargardt T, Schreyögg J. Availability of and access to orphan drugs: an international co
mparison of pharmaceutical treatments for pulmonary arterial hypertension, Fabry disease, hereditary angio
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保障制度的必要性[J]. 价格理论与实践,2015,(06):55-57.. 
⑤ 关轶茹,相维,张方. 澳大利亚救生药物计划及对我国罕见病医疗救助制度的启示[J]. 中国卫生政策研
究,2015,(08):51-55. 
⑥ 何江江,张崖冰,夏苏建,胡善联. 欧盟罕见病保障体系及启示[J]. 中国卫生政策研究,2012,(07):52-59. 
⑦ 刘玉聪,董江萍. 欧盟罕见病及孤儿药管理现状的研究[J]. 中国药学杂志,2012,(05):395-398. 
⑧ 莫韵. 罕见病的社会保障问题探讨[J]. 现代营销(学苑版),2011,(10):207. 
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